Observation 

Cette femme de 27 ans a accouche, il y a 3 semaines, d un troisieme gar 9 on 
un mois avant terme. L'accouchement par voie basse a ete marque par 
la survenue d’une dechirure perineale au moment de I'episiotomie. 

Dans ses antecedents, on note une tendance ecchymotique et une recession 
gingivale traitee par greffes a repetition. 

Depuis 4 jours, elle a une cervicalgie gauche et des cephalees. La veille 
de sa consultation, elle a note un ptosis gauche cedant spontanement 
en quelques heures. 


Et si c’etait une 

^3/adie rare 


Les 


feponses 


SYNDROME 

D'EHLERS-DANLOS 

VASCULAIRE 


Y penser devant une fragilite cutanee 
associee a des lesions arterielles 
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L a mise en evidence d une dissection 
carotidienne interne spontanee 
sous-adventitielle (fig. 1) chez cette 
jeune patiente, associee a la presence de 
signes evocateurs d"une fragilite du tissu 
conjonctif, doit faire evoquer le 
syndrome d'Ehlers-Danlos vasculaire. 
Les dissections carotidiennes et 
vertebrates representent moins de 2 % 
des accidents vasculaires cerebraux 
ischemiques, mais en sont une cause 
majeure (20 %) chez le sujet jeune et 




Cette chronique fait I’objet 
d’une contribution educative 


des Entreprises du medicament (LEEM). 


d"age moyen, avec un pic de frequence a 
50 ans. Leur incidence annuelle est 
estimee entre 2,5 et 3/100 000 dans la 
population generate, et elles touchent 
avec predilection la carotide interne et 
les arteres vertebrates dans leur portion 
mobile extracranienne.^ Des anomalies 
non specifiques du tissu conjonctif 
predisposant a la survenue de 
dissections sont presentes chez 55 % 
des patients ayant une dissection 
carotidienne interne.^ Toutefois, les 
affections hereditaires du tissu 
conjonctif representent seulement 1 a 
5 % des dissections arterielles cervLcales 
(tableau 1). Parmi elles, la pathologie la 
plus a risque de dissection est le 
syndrome d’Ehlers-Danlos vasculaire, 
puisque plus d’un patient sur deux va 
avoir un accident arteriel cervico- 
encephalique, dont environ 12 % sont 
des dissections carotidiennes on 
vertebrates.^ 
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Carotide interne gauche 




FIGURE 1 


Coupes echographiques longitudinale 
(A) et transversale (B) en mode energie 
montrant un anevrisme dissequant de I’artere 
carotide interne gauche sus-bulbaire. 


Le bilan lesionnel (fig. 2 et 3) doit etre 
complete par une angiotomodensitometrie 
(angioTDM) on une angioIRM (imagerie 
par resonance magnetique), dont les sensi- 
bULtes et les specificites diagnostiques sont 
excellentes dans cette indication, supe- 
rieures a celLes de I’echodoppler. La suspi- 
cion de syndrome d’Ehlers-Danlos vascu- 
laire contre-indique de principe la 
realisation d’une arteriographie diagnos- 
tique, qui reste I’examen de reference. Un 
bilan vasculaire complet non invasif doit 
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B s\ c’etaft ane 

ma\adie rare? 


DISSECTION CAROTIDIENNE REVELANT UN SYNDROME D'EHLERS-DANLOS VASCULAIRE 


Ues r^ponses 



de I’artere carotide interne gauche par 
angiotomodensitometrie montrant 
un anevrisme dissequant (fleche) carotidien 
interne sus-bulbaire avec compression 
secondaire du vrai chenal. Cet aspect 
anevrismal est caracteristique d’une dissection 
sous-adventitielle. 




par angiotomodensitometrie des arteres des 
troncs supra-aortiques montrant un anevrisme 
dissequant (fleche) de la portion terminale 
de I’artere carotidienne interne gauche 
extracranienne survenant egalement dans 
le cadre d’un syndrome d’Ehlers-Danlos 
vasculaire. 


FIGURE 4 


Aspect caracteristique dit de 
« visage de Madone » ici chez un patient 
de sexe masculin, age de 20 ans et ayant 
une forme acrogerique de la maladie. 

Les traits du visage sont fins, les joues sont 
creuses et les pommettes sont saillantes, 
le nez est etroit et la levre superieure est 
horizontale et pincee. L'atrophie 
de la graisse periorbitaire donne un aspect 
discretement enfonce et globuleux aux yeux. 

Les oreilles peuvent avoir comme ici un defaut 
de lobulation. L’ensemble peut donner une 
impression de fragility, a I’origine de la 
description de « visage de Madone ». 

Ces caracteristiques morphologiques 
sont cependant inconstantes 
et d’expression variable selon cheque patient. 
Elies ne sont pas specifiques de la maladie, 
mais sont tres evocatrices du diagnostic 
en cas d’evenement arteriel, digestif ou uterin 
spontane associe. Cliche reproduit avec I’aimable 
autorisation du patient. 




Sur larevuedupraticien.fr 

• Liste des centres de reference 

• Liste des associations de patients 


Echotracking : systeme de segmentation des 
images echographiques et de modelisation 
des proprietes des microconstituants des 
parois arterielles permettant une acquisition 
non invasive de donne es fonctionnelles. 


etre programme a la recherche de lesions 
arterielles dans d’autres territoires. La mise 
en evidence en echotracking* d’une dimi- 
nution de I’epaisseur intima-media caroti- 
dienne et d’une augmentation de la 
contrainte parietale circonferentielle ren- 
force la suspicion diagnostique.^ 

Le syndrome d’Ehlers-Danlos vasculaire 
(OMIM 130050) est une maladie genetique 
a transmission autosomique dominante, 
secondaire a une mutation du gene 
COLS A 1 qui code la chaine pro-alpha 1 du 
collagene de type III (pro-al [III]). C’est 
une maladie rare ; sa prevalence est esti- 
mee a 1/150000. La mutation, generale- 
ment ponctuelLe faux-sens ou tronquante, 
destabHise I’assemblage en triple helLce des 
chaines pro-al (III), alterant I’organisation 
et la longueur des fibrdles de collagene III. 
II en resulte une resistance diminuee au 
stress mecanique et une fragilite accrue 
des organes riches en collagene III (arte- 
res, tractus gastro-intestinal, uterus). La 
maladie s’exprime a partir de la fin de I’ado- 
lescence, avec un age moyen de survenue 
de la premiere complication de 23,5 ans.® 

Un diagnostic Clinique 
de presomption 

Le diagnostic clinique de presomption du 
syndrome d’Ehlers-Danlos vasculaire 
repose sur la mise en evidence d’une 
association variable de signes physiques 
caracteristiques, mais souvent discrets 
(fig. 4) : transparence cutanee excessive 
(visualisation de lacis veineux sur le 
torse, la racine des membres et I’abdo- 
men), fragilite cutanee (hematomes 
spontanes, cicatrices papyracees, hyper- 
extensibilite mineure) , facies evocateur 
dans les formes acrogeriques (visage fin 
avec pommettes saillantes associe a un 
nez etroit, levres peu ourlees, et yeux glo- 
buleux par atrophie de la graisse periorbi- 
taire), auxquels peut s’associer un aspect 
prematurement vieilli des extremites 
(acrogerie) , et une hyperlaxite articulaire 
predominant sur les petites et moyennes 
articulations. D’autres caracteristiques 
cliniques du syndrome d’Ehlers-Danlos 
vasculaire sont presentees dans le 
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Affections predisposant 
a la survenue de dissections 
carotidiennes internes 
spontanees 

Syndrome d’Ehlers-Danlos vasculaire 
Syndrome de Marfan 
Polykystose arterielle renale 
Osteogenese imparfaite de type I 

Dysplasie fibromusculaire arterielle 

Maladies dissequantes familiales 

Bicuspidie aortique et dilatation de I’aorte 
ascendante 

Coarctation 

Deficit en alpha-1 antitrypsine 

Necrose mediale cystique 
D’apres les ref. 8 et 9. 




Criteres diagnostiques du syndrome d’Ehlers-Danios vascuiaire, 
dits de Villefranche 


Criteres majeurs 

Criteres mineurs 

• Peau fine, translucide 

• Rupture ou fragility arterielle 

• Rupture ou fragilite digestive 

• Rupture ou fragilite uterine 

• Ecchymoses extensives 

• Morphotype facial caracteristique 

• Acrogerie 

• Hyperlaxite des petites articulations 

• Rupture tendineuse ou musculaire 

• Pied-bot en varus equin 

• Varices de developpement precoce 

• Eistule arterio-veineuse carotido-caverneuse 

• Pneumo- et hemopneumothorax 

• Retraction gingivale 

• Cas apparente 

• Mort(s) subite(s) inexpliquee(s) 

Chez un (des) parent(s) proche(s) 


En presence d’au moins deux criteres majeurs, le diagnostic de syndrome d’Ehlers-Danlos vasculaire 
est fortement suspecte et une recherche de la mutation est justifiee. La presence d’un ou de plusieurs 
criteres diagnostiques mineurs peut conforter la suspicion diagnostique, mais ne peut suffire a 
I’affirmer. 


D’apres la ref. 10. 


tableau 2. Certaines complications arte- 
rielles sont d’emblee particulierement 
evocatrices du diagnostic (tableau 3) . 

Le diagnostic de certitude repose sur la 
mise en evidence d’une mutation patho- 
gene du gene COLS A 1 , et d’une anomalie 
de secretion qualitative ou quantitative 
des chaines pro-al (III) par les fibroblas- 
tes dermiques obtenus par biopsie cuta- 
nee. L’etude genetique est proposee aux 
patients dans le cadre d’une consultation 
multidisciplinaire, en presence d’au 
moins deux criteres diagnostiques 
majeurs (tableau 1). 

Un pronostic qui s’ameliore 

L’evolution de I’affection est emaillee par 
la survenue repetee et imprevisible d’acci- 
dents arteriels (dissection, rupture) et/ou 


digestifs (rupture, perforation). Plus rare- 
ment survLennent des ruptures d’organes 
pleins (uterus, foie et rate). Chaque com- 
plication est marquee par un taux de mor- 
talite de 12 %,® rendant imperative I’ex- 
ploration rapide de tout symptome, meme 
mineur ou resolu par la realisation d’em- 
blee d’une angioTDM, en particulier au 
niveau thoracique et abdominal. Afin d’ac- 
celerer cette etape diagnostique, une 
carte de soins et d’urgence nominative 
destinee aux services d’urgence et au 
Samu® est remise aux patients. 

La mediane de survie a ete estimee a 
48 ans® dans les annees 2000, mais la prise 
en charge des patients par des centres spe- 
cialises et la mise en evidence d’une reduc- 
tion de la morbi-mortalLte par le celLproloP 
permettent d’envLsager une amelioration 
significative du pronostic de la maladie. • 


Lesions arterielles evocatrices 
du diagnostic de syndrome 
d’Ehlers-Danlos vasculaire 
Chez le sujet jeune et d’age 
moyen 


Anevrismes dissequants carotidiens internes 

Eistules carotido-caverneuses spontanees 

Anevrismes dissequants iliaques 

Anevrismes dissequants des branches 
digestives de I’aorte 

Dissections arterielles spontanees a repetition 
dans deux territoires ou plus 


M. Frank et N. Denarie declarent ne pas avoir de conflit 
d’interets concernant les donnees de cet article. 
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